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 先天性側弯症（congenital scoliosis: CS） は椎体の形態異常に起因する側弯症で、発症
頻度は0.5-1/1000出生である。CSは急速に進行し手術適応となる症例が多いため、早期診
断が極めて重要である。近年、CSに対する遺伝子解析が進んでおり、TBX6遺伝子の機能
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Compound Heterozygosity for Null Mutations and a Common Hypomorphic Risk Haplotype 
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（TBX6遺伝子の機能喪失型突然変異とリスクハプロタイプのヘテロ接合性が先天性側弯 
 症を引き起こす）  
